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［症例 2（弟）］ 生来健康な 9歳の男児である．咳嗽と発熱のために当院を受診し，マイコプラ
ズマ肺炎の診断で抗菌薬を投与された．血液検査で低カリウム血症を認め，悪化したために入
院した．カリウムの補充にて低カリウム血症が改善した．兄弟で低カリウム血症が認められた























　【身体所見】身長137.0 cm（-0.49 SD），体重 30.9 kg





































化カリウム 48 mEq/ 日）を継続した．家族に遺伝
子検査を提案したが，この時点で希望はなかった．
表 1　症例 1 （兄） の検査所見
血球算定 生化学 内分泌
白血球数 8,710 /µl 総蛋白 8.0 g/dl TSH 1.03 µIU/ml
　好中球 70.6 ％ アルブミン 4.7 g/dl （0.46 ～ 4.4）
　リンパ球 16.4 ％ BUN 12.0 mg/dl FT3 4.31 pg/ml
　単球 11.6 ％ Cre 0.4 mg/dl （2.53 ～ 4.81）
　好酸球 1.1 ％ Na 137.0 mEq/l FT4 1.71 ng/dl
　好塩基球 0.3 ％ K 2.4 mEq/l （1.01 ～ 1.96）
赤血球数 478 万 /µl Cl 96.0 mEq/l アルドステロン 190.6 pg/ml
Hb 13.5 g/dl Ca 9.4 mg/dl （29.9 ～ 159）
Ht 38.0 ％ P 4.2 mg/dl レニン活性 5.8 ng/ml/hr
血小板数 38.3 万 /µl Mg 2.3 mg/dl （0.3 ～ 2.9）
CRP 0.98 mg/dl ACTH 17.8 pg/ml
血液ガス分析（静脈血） 尿化学 （9.7 ～ 25.3）
pH 7.49 FENa （＜1.0） 0.5 ％ コルチゾール 7.9 µg/dl
pCO2 36.0 Torr FEK （4～ 16） 10.1 ％ （6～ 22）
HCO3－ 27.6 mEq/l FECl 0.6 ％























　【身体所見】身長135.2 cm（-0.49 SD），体重 28.2 kg
（-0.21 SD），体温 36.8 度，血圧 92/60 mmHg，脈拍
78 回 / 分，呼吸数 24 回 / 分．胸部は呼吸音・清．
心音・整，心雑音なし．腹部は平坦，軟，圧痛な
く，腸蠕動音は正常であった．














白血球数 6,320 /µl 総蛋白 6.5 g/dl TSH 1.39 µIU/ml
　好中球 43.4 ％ アルブミン 3.8 g/dl （0.46 ～ 4.4）
　リンパ球 7.3 ％ BUN 13.1 mg/dl FT3 4.22 pg/ml
　単球 11.6 ％ Cre 0.4 mg/dl （2.53 ～ 4.81）
　好酸球 1.1 ％ Na 139.0 mEq/l FT4 1.57 ng/dl
　好塩基球 0.3 ％ K 2.8 mEq/l （1.01 ～ 1.96）
赤血球数 458 万 /µl Cl 101.0 mEq/l アルドステロン 87.6 pg/ml
Hb 12.9 g/dl Ca 9.0 mg/dl （29.9 ～ 159）
Ht 36.3 ％ P 4.6 mg/dl レニン活性 3.2 ng/ml/hr
血小板数 43.3 万 /µl Mg 2.1 mg/dl （0.3 ～ 2.9）
CRP 2.1 mg/dl ACTH 18.7 pg/ml
血液ガス分析（静脈血） 尿化学 （9.7 ～ 25.3）
pH 7.4 FENa （＜1.0） 0.8 ％ コルチゾール 9.9 µg/dl
pCO2 45.0 Torr FEK （4～ 16） 12.2 ％ （6～ 22）
HCO3－ 27.7 mEq/l FECl 1.4 ％





























　Gitelman 症候群には 16 番染色体長腕（16q13）上
の SLC12A3における約 500 の遺伝子異常が関連す
ると言われ，日本人では c.2573T＞Aと c.1924C＞


















図 3　症例 1（兄）と症例 2（弟）の遺伝子検査所見























transient receptor potential cation channel subfamily 
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INCIDENTAL HYPOKALEMIA DETECTION:  
A CLUE TO GITELMAN SYNDROME DIAGNOSIS IN TWO SIBLINGS
Junya TOYODA＊1）, Hideka SAITO2）,  
Yoshifusa ABE1） and Katsumi MIZUNO3）
　Abstract 　　 Gitelman syndrome （GS） is a genetic disorder caused by mutations in the  gene, which 
codes for the Na-Cl cotransporter on the distal convoluted tubule.  GS leads to hypokalemia, metabolic ac-
idosis, hyperreninemia, hyperaldosteronemia, short stature, seizure, and tetany.  We describe two siblings 
in whom incidental hypokalemia detection was a clue towards GS diagnosis.  【Patient 1 （elder brother）】 
A generally healthy 10-year-old boy presented to his primary care physician with a cough, which subse-
quently worsened, necessitating admission to our hospital.  Examination revealed pneumonia, hypokale-
mia, and long QT.  His blood pressure was normal; however, plasma renin activity and aldosterone con-
centrations were increased.  Oral potassium was administered, which improved his hypokalemia and long 
QT.  【Patient 2 （younger brother）】 A generally healthy 9-year-old boy presented with fever and cough. 
Antibiotics were administered for Mycoplasma pneumonia, and blood tests revealed hypokalemia.  The 
patient’s condition did not improve with the aforementioned treatment, and he was admitted to our hos-
pital.  He received oral potassium therapy and improved thereafter.  The patients described in this report 
were siblings and both presented with hypokalemia, suggesting GS.  Genetic analysis of  revealed two 
heterozygous mutations （c.179C ＞ T and c.781C ＞ T） in both patients.  Incidentally detected blood test 
abnormalities may provide useful clues to diagnose GS.  Clinicians should consider GS in the differential 
diagnosis of patients presenting with hypokalemia.
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